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16 Yasinda Bir Erkek Olguda Pakionisi Konjenita’mn Klinik Bulgulan

Clinical Manifestations of Pachyonychia Congenita in a 16 Year Old Boy
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Ozet

Pakionisi konjenita; ana bulgulari distrofik el ve ayak
trnaklari,  palmoplantar  keratoz, hiperhidroz, oral
lokokeratoz ve folikiiler keratoz olan otozomal dominant
kalitilan bir sendromdur. Distrofik el ve ayak tirnaklan
dogumda var olup: oral l6kokeratoz, palmoplantar keratoz
ve folikiiler keratoz gibi diger bulgular ilerleyen seneler
icinde ortaya ¢ikar. Otozomal dominant kalitm modeli ile
seyreden bu hastalikta kozmetik sorunlar disinda dikkat
edilmesi gereken tibbi hususlar, ilerleyen dénemlerde
larinksin posteriyor komissiir tutulumu ve Ozefagiyal
tutulum nedeniyle seste kisilma ve disfaji goriillmesidir.

Bu olgu sunumunda, sendromun tipik bulgulari olan
distrofik el ve ayak tirnaklar, oral lokokeratoz ve folikiiler
keratozu bulunan 16 yasinda bir erkek olgu sunulacaktir.
Anahtar sozciikler: pakionisi  konjenita; KRTO6A;
palmoplantar keratoz; oral 16kokeratoz
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Abstract

Pachyonychia congenita is an autosomal dominant
syndrome with the hallmark findings of dystrophic
fingernails and toenails, palmoplantar keratosis and
hyperhidrosis, oral leukokeratosis and follicular
keratosis. Dystrophic finger and toe nails are present at
birth. However, clinical findings such as oral
leukokeratosis, palmoplantar keratosis and folicular
keratosis appear at later stages. The disease, which is
transmitted as an autosomal dominant trait, has medical
consequences such as hoarsening of voice and dysfagia
due to eusophagial and posterior comissural
involvement of larynx other than the obvious cosmelic
consequences.

In this case study, a 16 year old boy with the typical
findings of the syndrome such as dystrophic hand and
finger nails, oral leukokeratosis and folicular keratosis
will be discussed.

Key words: pachyonychia congenita; KRTOA;
palmoplantar keratosis; oral leukokeratosis.



Pakionisi Konjenita Olgusu

Giris

Pakionisi konjenita (Jadassohn-Lewandowsky
sendromu; Jackson-Lawler sendromu; MIM # 167200) deri
ve mukozayt tutan distrofik el wve ayak tirnaklari,
palmoplantar keratoz, hiperhidroz, folikiiler keratoz ve oral
Iokokeratoz ile karakterize otozomal dominant kahtim ile
seyreden bir keratinizasyon bozuklugudur (1). KRTG6A,
KTR16 ve KRTI7 keratin genlerindeki mutasyonlar klinik
tablodan sorumludur (2-4). Olgu sunumumuzda, 16 yasinda
pakionisi konjenita klinik tanih erkek birey ele alinmms ve
sendromun klinik ozellikleri tariflenerek tam agisindan
bilgilendirme amaglanmistir.

Olgu Sunumu

16 yasindaki erkek olgu wurnaklarindaki sekil
bozuklugu nedeniyle poliklinigimize  yGnlendirildi.
Aralarinda akrabalik olmayan saghklh anne ve babanin
ikinci gebelikten dogan ilk c¢ocuklariydi (G3 P2 Abl).
Saglikli bir erkek kardesi bulunan olgunun amcasinin bir
kiz g¢ocugu Marfan sendromu tamst almisti.  Aile

hikayesinde ek bir genetik hastalik oykiisii yoktu.

Anamnezinde; dogumdan sonra el ve ayak parmak
kalinlagma
sertleserek  beyazlastif

tirnaklarinda
tabanlarindaki

bagladifi, el igi ve ayak

derinin ve dil

Sekil 1a. Hastanin distrofik el urnaklart
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kenarinda beyazlasmalarin  gozlendigi  (epizotlar
halinde) belirtildi. Ozellikle yaz aylarinda ayak
tabaninda yaralarin olustugu, dirsek ve dizlerde deride
kabarma ve piitirlesmenin oldugu ve yaz aylarinda
denize girince bunlarin tuzlu suyun etkisiyle geriledigi
ve kigin tekrar niiks ettigi ifade edildi. Ug yil dnce ise
sagh deride, verteksin hemen sag tarafinda, kismi sag
dokiilmesi yasandii belirtildi. Olgu, halen asitretin
kapsil 10 mg 1x1, pimekrolimus krem 2x1 ve iire
igeren (%4-10) soliisyon kullanmakta idi.

Fizik muayenede; el ve ayak parmaklarinda
kalinlagma, tubiiler ve sert bir goriiniim hakimdi.
Tirnaklarin alanda, serbest yiizeyden tirnagin yukar
kalkmasina neden olan sari-kahverengi bir materyal
birikimi izlendi (Sekil 1a). Agiz i¢i muayenesinde, oral
l6kokeratoz mevcuttu (Sekil 1b). El i¢ci ve ayak
tabaninda ise hiperhidroz géizlendi. Viicudun geri kalan
yerlerindeki deri ise kuru olarak izlendi. Ayak
bagparmaklarinin plantar yiizeyinde ve topuklarda yara
skarlann  mevcuttu  (Sekil 1c). Diz ve dirsek

yiizeylerinde folikiiler papiiller ve yiizde eriiptif kistler
mevcuttu (Sekil 1d ve e).

Olguya bu bulgular ve anamnezden elde edilen
bilgiler 1s18inda Pakionigi Konjenita klinik tamsi
kondu.

Sekil 1b, Oral lokokeratoz



Rosti ve ark.

Sekil 1e. Ayak basparmag: plantar yiizeyinde skar varhf

Sekil 1d. Dirsek yi.izeyirideki folikiiler papiiller

Tartisma ve Sonug

Pakionisi ~ konjenita’da  hastalarin %97 sinden
fazlasinda dogumda veya dogumdan hemen sonra tirnaklar
kalinlagmaya baslar, tubiiler ve kalin bir gériiniime biiriiniir
(5). Tirnak alunda seri kahverengi, sert bir materyal
birikimi gerceklesir(6). Bizim olgumuzda da dogumdan
hemen sonra el ve ayak tirnaklarinda benzer degisiklikler
baslamisti ve muayenede tirnak altindaki tipik birikimler
gozlendi.

Sendromda, hastalarin %79’unda avug i¢i ve ayak
tabanlarinda hiperhidroz bulunur ve viicudun geri kalani ise
kurudur (5). Palmar ve plantar hiperkeratozlar, hayatmn ilk
bir-iki wilinda hastalarin = %40-65"inde  goriiliir (7).
Olgumuzda da avug i¢i ve ayak tabaninda hiperhidroz
vardi, Viieudun geri kalan kisimlari ise kuru idi.
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Sekil 1e. Yanak ve burun iistiinde multipl kistler

Anamnezde, palmar ve plantar hiperkeratoz benzeri
lezyonlarin bulundugu ve tedavisiz diizeldigi ifade
edildi.

Ozellikle sicak havalarda; ayakta parmaklarin ve
topugun plantar yiizeyinde wve kenarlarda biillerin
goriildiigii ve bunlarin patlayarak enfekte oldugu ve
yiirtimeyi zorlagtirdi@i bildirilmigtir (7). Olgumuzun
ayak bagparmak plantar yiizlerinde ve topuklarda
patlayan biillerin iyilegmesi sonucu olugmus yara
skarlari mevcuttu.

Bunlar diginda; dirsekler ve dizlerde folikiiler
papiiller (%65) , alopesi, oral l6kokeratoz (dilin dorsal
ve lateral sinirlarinda beyaz yamalar) (%75) ve deri
kistleride (%35) sendromda rapor edilen diger
ozelliklerdir  (5,7-9). Diz ve dirsek ylizeylerinde
folikiiler papiiller ve yiizde eriiptif villoz kistler



Pakionisi Konjenita Qlgusu

olgumuzda da bulunmaktaydi. 3 yil dnce verteksin hemen
sag tarafinda parsiyel alopesi gozlendigi ailesi tarafindan
belirtilmisti.

Pakionisi konjenita’da tam koydurucu olan tirnak
degisiklikleridir. Ancak, oral lokokeratoz 6zgiin bir bulgu
olmayip diskeratoz konjenita, herditer benign intraepitelyal
diskeratoz, beyaz neviis hastalifn ve lokoplaki, tilozis ve
Ozefagiyal karsinom hastahifinda da goriilebilir (1). Bu
hastaliklar; 6zgiin klinik tablolart yardimiyla pakionisi
konjenita’dan ayirtedilebilir.

Pakionisi konjenita iki alttipe ayrilmistir. Pakionisi
konjenita tip 1 ve tip 2. Tip I; KRT6A ve KRTI6
genlerinin mutasyonlarindan kaynaklanirken; tip 2 ise
KRT6B ve KRTI17 keratin genlerindeki mutasyonlardan
kaynaklanmaktadir (1). Klinik agidan; tip 1"de karakteristik
tirnak degisikliklerine ¢k olarak palmoplantar hiperkeratoz
ve oral 16kokeratoz gozlenirken; tip 2'de oral 16kokeratoz
gozlenmez ve ek olarak seyrek kas ve saclar mevcuttur.
Aymi zamanda, nconatal diste bulunabilir (1). Hastamizda
oral lokokeratoz bulunmasi ve ektodermal displazi
komponentlerinin  bulunmamasi  olgumuzun Pakionisi
konjenita tip 1 olarak degerlendirilmesinde yardimci
olmustur.

Otozomal dominant kaliim modeli ile seyreden bu
hastalikta, olas1 gebeliklerde tekrar riski; anne ve baba
etkilenmemis oldugundan; gonadal mozaisizm riskine (%1-
1.5) esit olacakur. Olgunun kendi cocuklan igin ise
tekrarlama olasih@ % 50" dir.

ilerleyen dénemlerde larinksin posteriyor komissiir
tutulumu ve ozefagiyal tutulum (%14) nedeniyle seste
kisilma ve disfaji goriilebilir (1.4). Bu nedenle, mevcut
klinik ~ bulgular nedeniyle dermatoloji ve olasi
komplikasyonlarin takibi icin KBB konsiiltasyonu onerilir.
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